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Este estudio nos perrnitira concientizar a los jovenes de los efectos que tiene el cigarrillo para su
salud y mocivar hacia el No consumo de cigarriHo como estrategia para prevenir problemas de
salud como el cancer de pulmon. Los resultados de esre estudio para el grupo control permitiran
mejorar la base de dares para establecer la frecuencia espontanea de AC en nuestra poblacion.

ESTUDIO DE FOCO ENDEMICO DE RETARDO MENTAL EN RICAURTE. VALLE

PAYAN,C, SALDARRIAGA,w», ISAZA,C,AlZATE, A'
1 Estudiante de Maestrfa en Genetica Humana. Facultad de Medicina.
Universidad Nacional de Colombia. cespayan@hotmail.com
~Estudiante. Faculrad de Medieina. Universidad del Valle.
3 Profesores. Faeultad de Medieina. Universidad del Valle.

EISfndrome de X Fragil es la causa heredada mas freeuente de retraso mental, haee parte del gru-
po de enfermedades par repecicion de trinucleondos, la rnuracion que produce la enfermedad se
expresa citologicamenre como una ruptura en la posicion '127.3 del cromosoma X. En un corregi-
miento al norte del Valle del Cauca (Ricaurte), fundado a principios del siglo XVIIpor 11 familias,
se idenrifico alta preva.encia de rerardo mental, 42 en 1.024 habitantes, 27 hombres, 15 mujeres,
lOde elias menores de 14 aaos. se elabor6 la genealogfa de las familias de 35 de los afectados,
incluso hasta la quinta generacion enconrrandose que estos individuos pertenecen a 3 nucleos
famiJiares basicos proveniences de 2 de las familias fundadoras, transmision de la enfermedad por
linea materna a hijos e hijas, hombres y mujeres portadores sanos de la enfermedad, mostrando
un patron de herencia sugestivo de herencia ligada al X. En la evaluacion fisica se enconrrc que
presentan earacterfsticas fenotfpicas especiales (cara alargada, orejas gran des en anteverso
flexi6n, hiperlaxitud de artieulaciones, macroorquidismo en los hombres), bajo la sospecha c1fni-
ca de Sfndrome de X Fragil se realiz6 estudio de cariotipo bajo condiciones especiales (deplecion
de folatos) a 28 de ellos, 18 hombres y 10 mujeres, encontrandose fragilidad en el brazo largo del
cromosoma X en 19 individuos con 10 eual se eonfirm6 el diagnostieo. Con estos datos se calcula
una prevalencia de Sfndrome de X Fragil para la poblacion de Rieaurte de al menos 1 en 38 hom-
bres y 1 en 100 mujeres 10 que excede a la de poblaei6n general en mas de 100 veces (1 en 4.000
hombres y 1 en 6.000 mujeres).
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El presenre rrabajo riene por objeto, caracterizar un posible caso del Sfndrome de bandas
amni6ticas mediante un estudio Anatomoparol6gico, Genetieo y par imagen. Un mortinato de 6
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